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  :ﻣﻘﺪﻣﻪ
ﺗﺮﻳﻦ ﺻﺮع ﻳﻜﻲ از ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه ﺗﺮﻳﻦ و ﺷﺎﻳﻊ
اﺧﺘﻼﻻت دﺳﺘﮕﺎه ﻋﺼﺒﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﻌﺪ از اﻧﻮاع ﺳﻜﺘﻪ ﻣﻐﺰي و 
 05ﺑﻴﺶ از. ﻗﻠﺒﻲ، ﺑﻴﺸﺘﺮﻳﻦ ﻓﺮاواﻧﻲ را در ﺟﻮاﻣﻊ اﻧﺴﺎﻧﻲ دارد
 ﻣﻴﻠﻴﻮن ﻧﻔﺮ در ﺳﺮاﺳﺮ ﺟﻬﺎن ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎري ﺻﺮع ﻫﺴﺘﻨﺪ
 اﻧﺴﺎﻧﻲ ﻳﻜﺴﺎن اﻟﺒﺘﻪ اﻳﻦ ﻣﻴﺰان در ﺟﻮاﻣﻊ ﻣﺨﺘﻠﻒ. (1،2)
ﺑﻪ ﻧﻮﻋﻲ ﺑﻴﺎﻧﮕﺮ و ﺗﺄﻳﻴﺪ ﻛﻨﻨﺪه ﻧﻘﺶ ﻋﻮاﻣﻞ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻧﻴﺴﺖ و 
 ﻫﺎي ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ ﺻﺮع.(3 )در ﺑﺮوز ﺻﺮع ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
 (EGI= yspelipE dezilareneG cihtapoidI)
  ﺻﺮع ﻫﺎ ﻫﺴﺘﻨﺪ ﻛﻪ ﺣﺎﺻﻞ ﻓﻌــــﺎل ﺷـــﺪنﮔﺮوﻫﻲ از 
  
در اﻳﻦ  .ﻧﻮرون ﻫﺎ در ﺗﻤﺎﻣﻲ ﻛﻮرﺗﻜﺲ ﻣﻐﺰ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ
ﺗﺸﻨﺠﺎت ﺳﺮاﺳﺮي ﺑﺎ ﻓﻌﺎﻟﻴﺖ اﻟﻜﺘﺮﻳﻜﻲ ﻏﻴﺮ ﻋﺎرﺿﻪ 
ﻃﺒﻴﻌﻲ در ﻫﺮ دو ﻧﻴﻢ ﻛﺮه ﻣﻐﺰ ﺷﺮوع ﻣﻲ ﺷﻮد و در 
ﻫﻨﻮز ﻋﻠﺖ  .(4 )اﻛﺜﺮ ﻣﻮارد ﻫﻮﺷﻴﺎري از ﺑﻴﻦ ﻣﻲ رود
اﻳﻦ ﻧﻮع ﺻﺮع ﻫﺎ ﻣﺸﺨﺺ ﻧﺸﺪه اﺳﺖ و اﺣﺘﻤﺎﻻً در 
ﻳﻜﻲ . (4،5 )ﺑﺮوز آن ﻫﺎ ﻋﻮاﻣﻞ ژﻧﺘﻴﻜﻲ دﺧﺎﻟﺖ دارﻧﺪ
 ژن ﺑﺎﺷﺪ دﺧﻴﻞ ﻣﻲEGIاز ژن ﻫﺎﻳﻲ ﻛﻪ در ﺑﺮوز 
اﻳﻦ ژن ﺑﺮ روي .  اﺳﺖ(B nitatsyC) Bﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦ 
 ﻗﺮار داﺷﺘﻪ و (3.22 q 12) 12ﺑﺎزوي ﺑﻠﻨﺪ ﻛﺮوﻣﻮزوم 
  :ﭼﻜﻴﺪه
ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه ﭘﺮوﺗﺌﻴﻨﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻬﺎر ﻛﻨﻨﺪه ﻓﻌﺎﻟﻴﺖ ﭘﺮوﺗﺌﺎزي آﻧﺰﻳﻢ ﻫﺎي ( Btsc) Bژن ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦ  :ﻫﺪف و زﻣﻴﻨﻪ
ﻌﻪ ﺑﺎ ﻫﺪف اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟ. ﺟﻬﺶ در اﻳﻦ ژن ﻳﻜﻲ از ﻋﻠﻞ ﺑﺮوز ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ اﺳﺖ. ﻛﺎﺗﭙﺴﻴﻦ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
 ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع انﻤﺎر در ﺑﻴـBtscﻫﺎي ﺟﺪﻳﺪ در ژن ﻫﺎي ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه و ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﺟﻬﺶﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺗﻤﺎم ﺟﻬﺶ
  . ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ در اﺳﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري اﻧﺠﺎم ﺷﺪ
 و ﻧﺎﺣﻴﻪ 3 ﺗﺎ 1ﻫﺎي ﻫﺎ در اﮔﺰونآزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﺑﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ-اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ :روش ﺑﺮرﺳﻲ
- ﺑﺎ روش اﺳﺘﺎﻧﺪارد ﻓﻨﻞAND.  ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ ﭘﺮداﺧﺘﻪ اﺳﺖ53 در Btscﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري ژن 
 ﻣﻮارد  وﻫﺎي اﻳﻦ ژن ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺗﻤﺎم ﺟﻬﺶPCSS –RCPﻛﻠﺮوﻓﻮرم اﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪ، ﺳﭙﺲ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﺗﻜﻨﻴﻚ 
  .ﻣﺸﻜﻮك ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﺷﺪﻧﺪ
اﻧﺠﺎم . ﺷﺪ ﻛﻪ ﺗﺎﻛﻨﻮن ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻧﺸﺪه ﺑﻮد ﻣﺸﺎﻫﺪه T> C84.cﻫﺎ ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ اي در ﻳﻜﻲ از ﻧﻤﻮﻧﻪ :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
 و دور از Btsc ﻛﻪ اﻳﻦ ﺗﻐﻴﻴﺮ در ﻧﺎﺣﻴﻪ اﻳﻨﺘﺮوﻧﻲ ژن رﻣﺎﺗﻴﻜﻲ ﺑﺮ روي اﻳﻦ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻣﺸﺨﺺ ﻧﻤﻮدﻫﺎي ﺑﻴﻮاﻧﻔﻮﺑﺮرﺳﻲ
  . ﺟﺎﻳﮕﺎه ﭘﻴﺮاﻳﺶ رخ داده اﺳﺖ
 در اﻳﺠﺎد ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ در B ﻧﻘﺶ ژن ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦﻛﻪ ﻧﺘﺎﻳﺞ اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻧﺸﺎن داد  :ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي
  .ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺿﻌﻴﻒ اﺳﺖ
  
  .B ، ژن ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦﺻﺮعﺟﻬﺶ،  :ﻛﻠﻴﺪيواژه ﻫﺎي 
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 اﻳﻨﺘﺮون ﺗﺸﻜﻴﻞ ﺷﺪه اﺳﺖ 2 اﮔﺰون ﻛﻮﺗﺎه و 3از 
 ﻗﺮار داﺷﺘﻪ - 471/- 012ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر اﻳﻦ ژن در ﻣﻮﻗﻌﻴﺖ.
  .(6 )اﺳﺖ (C) ﺳﻴﺘﻮزﻳﻦ  و(G) ﮔﻮاﻳﻴﻦ و ﻏﻨﻲ از ﺑﺎزﻫﺎي
 اﺳﻴﺪ 89، Btscن ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ ﻛﺪ ﺷﺪه ﺗﻮﺳﻂ ژ
 ﻛﻴﻠﻮ 11آﻣﻴﻨﻪ دارد و وزن ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ آن ﺣﺪوداً 
اﻳﻦ ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ ﺑﻪ ﻃﻮر ﮔﺴﺘﺮده در اﻛﺜﺮ . داﻟﺘﻮن اﺳﺖ
اﻧﻮاع ﺳﻠﻮل ﻫﺎ و ﺑﺎﻓﺖ ﻫﺎي ﺑﺪن ﺗﻮزﻳﻊ ﺷﺪه اﺳﺖ و 
 3ﻣﻬﺎر ﻛﻨﻨﺪه ﺳﻴﺴﺘﻴﻦ ﭘﺮوﺗﺌﺎزﻫﺎي ﺧﺎﻧﻮاده ﻛﺎﺗﭙﺴﻴﻦ
  (.7- 9 )اﺳﺖ
ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﮔﻮﻧﺎﮔﻮﻧﻲ در ﻧﻘﺎط ﻣﺨﺘﻠﻒ دﻧﻴﺎ در 
 اﻧﺠﺎم ﺷﺪه  EGI در ﺑﺮوز ﺻﺮعBtscﻧﻘﺶ ارﺗﺒﺎط ﺑﺎ 
 ﺟﻬﺶ ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻣﺎﻧﻨﺪ ﺣﺬف، 01اﺳﺖ و ﺗﺎﻛﻨﻮن 
 ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ Btscﮔﺴﺘﺮش و ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻧﻘﻄﻪ اي در 
اﺛﺮ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ذﻛﺮ ﺷﺪه ﺑﺮ روي . (01- 21 )ﺷﺪه اﺳﺖ
در ﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري ژن .  ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖBtscﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ 
 -'5  ﻧﺴﺨﻪ از ﺗﻮاﻟﻲ ﺗﻜﺮاري3 ﺗﺎ 2 اﻓﺮاد ﺳﺎﻟﻢBtsc
 ﺑﺎﻻ 571 pbدر ﻓﺎﺻﻠﻪ  '3- CCC CGC CCC GCG
دﺳﺖ ﻛﺪون آﻏﺎز وﺟﻮد دارد اﻣﺎ در اﻓﺮاد ﺑﻴﻤﺎر اﻳﻦ 
 ﺑﺎر ﮔﺴﺘﺮش ﻳﺎﻓﺘﻪ اﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻮﺟﺐ از 051 ﺗﺎ 03ﺗﻮاﻟﻲ 
ﺑﻴﻦ رﻓﺘﻦ ﻓﺎﺻﻠﻪ اﺟﺰاي ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر از ﻣﻜﺎن ﺷﺮوع 
  . (31،41)ﺷﻮد  ﻣﻲBtscروﻧﻮﻳﺴﻲ و ﻣﻬﺎر روﻧﻮﻳﺴﻲ ژن 
اي ﻧﻴﺰ ﻣﻮﺟﺐ ﺣﺬف ﻫﺎي ﺣﺬﻓﻲ و ﻧﻘﻄﻪﺟﻬﺶ
 ﻳﺎ ﺗﻐﻴﻴﺮ اﺳﻴﺪﻫﺎي آﻣﻴﻨﻪ اي ﻣﻲ ﺷﻮﻧﺪ ﻛﻪ در اﺗﺼﺎل
 دﺧﺎﻟﺖ دارﻧﺪ، ﻟﺬا ﺑﺎﻋﺚ B ﺑﻪ ﻛﺎﺗﭙﺴﻴﻦ Btsc ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ
 ﻣﻲ ﺷﻮد B ﺑﻪ ﻛﺎﺗﭙﺴﻴﻦ Btscﻛﺎﻫﺶ ﮔﺮاﻳﺶ اﺗﺼﺎل 
 ﺗﻮﺳﻂ Bﻛﻪ در ﭘﻲ آن ﻓﻌﺎﻟﻴﺖ ﭘﺮوﺗﺌﺎزي ﻛﺎﺗﭙﺴﻴﻦ 
  ﻣﻬﺎر ﻧﺨﻮاﻫﺪ ﺷﺪ و ﺑﻴﻤﺎري ﺻﺮع اﻳﺠﺎد  Btsc
  .(51- 71 )ﻣﻲ ﺷﻮد
در . ﺑﺴﻴﺎر ﺷﺎﻳﻊ اﺳﺖ ﺑﻴﻤﺎري ﺻﺮع در اﻳﺮان 
 ﺑﺮ روي زﻣﻴﻨﻪ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺑﻴﻤﺎري اﻳﺮان ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﻧﺪﻛﻲ
 Btscﺻﺮع اﻧﺠﺎم ﺷﺪه اﺳﺖ و در ﻣﻮرد ﻧﻘﺶ ژن 
 ﻟﺬا اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اي ﺻﻮرت ﻧﮕﺮﻓﺘﻪ اﺳﺖ،ﺗﺎﻛﻨﻮن ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ
ﺑﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ﺗﻤﺎم ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه و ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ 
 PCSS - RCP ﺑﻪ روش Btscﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺟﺪﻳﺪ ژن 
   ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ ﺗﻌﺪادي از ﺑﻴﻤﺎران در
  . در اﺳﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري ﭘﺮداﺧﺘﻪ اﺳﺖ
  
  :روش ﺑﺮرﺳﻲ 
آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﻳﻚ  - اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ
 در Btscﻣﻮرد ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن  ﻋﻤﻠﻴﺎت ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي در
ﭘﺲ از . ﺑﻮد 0931در ﺳﺎل  EGIﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ 
ر  دﺑﺮرﺳﻲ ﻫﺎ و ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اوﻟﻴﻪ از ﺗﻌﺪاد زﻳﺎدي ﺧﺎﻧﻮاده
 ﻛﻪ در آن ﻫﺎ ﻧﻮع ﺧﺎﺻﻲ اﺳﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري
 EGIﺑﻪ  ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ 53، از ﺻﺮع ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪه ﺑﻮد
ﺷﺎﺧﺼﻪ اﺻﻠﻲ اﻧﺘﺨﺎب ﺑﻴﻤﺎران وﺟﻮد . اﻧﺘﺨﺎب ﺷﺪﻧﺪ
ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ ﻣﺜﺒﺖ و ﻧﻔﻲ ﻫﺮ ﻋﺎﻣﻞ ﻓﻴﺰﻳﻜﻲ ﻳﺎ ﻋﺎﻣﻞ 
در اﻳﻦ . دﻳﮕﺮ در ﺑﺮوز ﺻﺮع آن ﻫﺎ ﺑﻮده اﺳﺖﻣﺸﺨﺺ 
ﻲ، ﺳﺎﺑﻘﻪ ﺗﺐ و اﺑﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ﻋﻼوه ﺑﺮ ﭘﻴﺸﻴﻨﻪ ي ﻓﺎﻣﻴﻠ
ﻫﺎ ﻧﻈﻴﺮ ﻋﻔﻮﻧﺖ ﻫﺎي وﻳﺮوﺳﻲ و ﺑﺎﻛﺘﺮﻳﺎﻳﻲ، ﺑﺮﺧﻲ ﺑﻴﻤﺎري
ﺳﻮاﻧﺢ ﻣﺨﺘﻠﻒ، ﻧﺤﻮه ﺗﻮﻟﺪ و ﻣﺸﻜﻼت اﺣﺘﻤﺎﻟﻲ زﻣﺎن ﺗﻮﻟﺪ، 
داروﻫﺎي ﻣﺼﺮﻓﻲ و رﻓﺘﺎر ﺑﻴﻤﺎر در ﭘﺎﺳﺦ ﺑﻪ دارو، ﺳﻦ ﺷﺮوع 
    ﺗﻨﺎوب ﺣﻤﻼت و ﻧﻈﺮ ﻣﺘﺨﺼﺺ ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ در،ﺑﻴﻤﺎري
  و( GEE=marG olahpecnE ortcelE) ﻣﻮرد
در ﻧﻈﺮ ( IRM = egamI ecnanoseR citengaM)
ﻞ آﻣﺪ و از اﻓﺮاد ﺧﻮن ﮔﻴﺮي ﺑﻪ ﻋﻤ. (81 )ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ
  ﺑﺎ ﻏﻠﻈﺖATDEﺳﺮﻣﺎ و ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﺧﻮن در ﺷﺮاﻳﻂ 
 ﻣﻮﻻر ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﻣﺎده ﺿﺪ اﻧﻌﻘﺎد ﺑﻪ آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎه 0/5
ﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﻲ و ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ داﻧ
 روش ﺑﺎ ﺑﻪ ﻛﺎرﮔﻴﺮي. ﻧﺪﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد ﻣﻨﺘﻘﻞ ﺷﺪ
 ژﻧﻮﻣﻲ از ﮔﻠﺒﻮل ﻫﺎي ﺳﻔﻴﺪ AND،  ﻛﻠﺮوﻓﻮرم- ﻓﻨﻞ
  .(91 )ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ اﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪ
 3 ﺗﺎ 1 ﺑﻌﺪ ﺟﻬﺖ ﺗﻜﺜﻴﺮ اﮔﺰون ﻫﺎي در ﻣﺮﺣﻠﻪ
 ﭼﻬﺎر ﺟﻔﺖ ﭘﺮاﻳﻤﺮ Btscو ﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري ژن 
 و ﻛﻴﻔﻴﺖ آن ﻫﺎ ﺑﻪ (1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره  )ﻃﺮاﺣﻲ ﮔﺮدﻳﺪ
 ﺗﺎﻳﻴﺪ ﺷﺪ و ﺟﻬﺖ rennuR eneGوﺳﻴﻠﻪ ي ﻧﺮم اﻓﺰار 
   .ﺖ ژن ﻓﻨﺎوران ﺳﻔﺎرش داده ﺷﺪﺳﻨﺘﺰ ﺑﻪ ﺷﺮﻛ
ﻣﻮاد و ﻣﻘﺎدﻳﺮ ﻣﻮرد ﻧﻴﺎز ﺑﺮاي ﻫﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ 
  ،2lCgM )Mm05( lµ 5/2 ﺷﺎﻣﻞ RCPواﻛﻨﺶ 
 PTNd )5.7=HP ,Mm 01(، )X01(ﺑﺎﻓﺮ  lµ 5/2 RCP
 remirP R )MP 01(،lµ 5/0 remirP F )MP 01(، lµ 5/0
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 از lµ 1 و µ 1/0 esaremyloP AND qaT l 5(   )lµ/u
   ﺣﺠﻢ  ﺑﻪO2Hdd ﻛﻪ ﺑﺎ  ﺑﻮدﻧﺪ )gn 001( AND
 در دﺳﺘﮕﺎه RCPواﻛﻨﺶ . ﻧﺪ رﺳﺎﻧﺪه ﺷﺪlµ 52
 در ﺷﺮاﻳﻂ )napaJ-818 CP CETSA(ﺗﺮﻣﻮﺳﺎﻳﻜﻠﺮ 
 ﺳﻴﻜﻞ، دﻣﺎي واﺳﺮﺷﺖ ﺷﺪن 33دﻣﺎﻳﻲ ﺑﻬﻴﻨﻪ ﺷﺎﻣﻞ 
   و دﻣﺎي اﺗﺼﺎلc˚27، دﻣﺎي ﺳﺎﺧﺖ c˚69-49
ﺳﭙﺲ . (2ﺟﺪول ﺷﻤﺎره ) اﻧﺠﺎم ﺷﺪ c˚66-95
ه ﺑﺮ روي ژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ  ﺑﺪﺳﺖ آﻣﺪRCPﻣﺤﺼﻮﻻت 
ﺗﺤﺖ ﺟﺮﻳﺎن  (ynamreG – kcreM ) درﺻﺪ8آﻣﻴﺪ 
 ﺑﺎ  ﺑﻪ ﻣﺪت ﻳﻚ ﺳﺎﻋﺖ اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز و ﻣﻴﻠﻲ آﻣﭙﺮ05
.ﺷﺪﻧﺪروش ﻧﻴﺘﺮات ﻧﻘﺮه رﻧﮓ آﻣﻴﺰي اﺳﺘﻔﺎده از 
    
  
  Btsc  زﻧﺠﻴﺮه اي ﭘﻠﻲ ﻣﺮاز ژنﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎي اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪه ﺑﺮاي اﻧﺠﺎم واﻛﻨﺶ ﻫﺎي  :1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  ﻃﻮل ﻗﻄﻌﻪ ﻫﺪف  ﺮاﻳﻤﺮﺗﻮاﻟﻲ ﭘ  ﻧﺎم ﭘﺮاﻳﻤﺮ
 '3 – CCGAAGCCTCAGGGGACG – '5  1FE
  pb212 '3 – CGTGTAGCGGCTGGTCCA – '5  1RE
 '3 – CGATCTCATTGAACGTGCGT – '5  2FE
  pb081 '3 – GTAGTTCCATCTCACACCC – '5  2RE
 '3 – GACCCTTCTCTCGCCTCA – '5  3FE
  pb802 '3 – CAGTAGGAGGCAGATGGTC – '5  3RE
 '3 – GACCATAGCAGAAAGGCCC – '5  FP
  pb591 '3 – CGGTTTCACGGAGGAGGG – '5  RP
  (B ﻦژن ﺳﻴﺘﺎﺗﻴ) : Btsc .ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮر: P  .اﮔﺰون : E  .  esreveRﭘﺮاﻳﻤﺮ: R  . drawroFﭘﺮاﻳﻤﺮ  :  F
  
 PCSS  ﺎ روشـــ ﺑRCPﻮﻻت ــــﻣﺤﺼ
 (msihpromyloP noitamrofnoC dnarS elgniS)
ﺗﻮري ﻓﻘﻂ از ﻧﻈﺮ ﺗﻔﺎوت ﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮ. ﺑﺮرﺳﻲ ﺷﺪﻧﺪ
 . ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖRCPاﻧﺪازه ﻣﺤﺼﻮﻻت 
  ﻫﺮRCP ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ از ﻣﺤﺼﻮل 5 اﺑﺘﺪا PCSSﺑﺮاي اﻧﺠﺎم
 X1 reffuB gnidaoL   ﺣﺎوي ﻣﻴﻜﺮوﻟﻴﺘﺮ ﻣﺤﻠﻮل4ﻧﻤﻮﻧﻪ را ﺑﺎ 
 ،lµ01  ATDE )8=HP( ،(%09 dimamroF ﺣﺎوي)
  gm1 eulB lonehpomorB ،lm/gm 1 lonayC nelY
 C˚69  دﻗﻴﻘﻪ در دﻣﺎي01ﺮده و ﺑﻪ ﻣﺪت ﻣﺨﻠﻮط ﻛ
 ﺑﻪ ﺻﻮرت ANDﺣﺮارت داده ﺗﺎ دو رﺷﺘﻪ اي ﻫﺎي 
ﺗﻚ رﺷﺘﻪ ﺗﺒﺪﻳﻞ ﺷﻮﻧﺪ ﺑﺮاي ﺟﻠﻮﮔﻴﺮي از ﺑﺎزﮔﺸﺖ 
 ، و دو رﺷﺘﻪ اي ﺷﺪن آن ﻫﺎANDﺗﻚ رﺷﺘﻪ ﻫﺎي 
 .(02 )ﺑﻼﻓﺎﺻﻠﻪ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﻳﺦ ﺳﺮد ﮔﺮدﻳﺪ
  
  Btsc ژن  ﭘﻠﻲ ﻣﺮازاﻛﻨﺶ ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه ايﺑﺮﻧﺎﻣﻪ دﻣﺎﻳﻲ ﺗﻨﻈﻴﻢ ﺷﺪه ﺑﺮاي و  :2ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
              ﻣﺮاﺣﻞ  ﻃﻮﻳﻞ ﺷﺪن  ﭼﺴﺒﻴﺪن  واﺳﺮﺷﺖ
  زﻣﺎن  دﻣﺎ   زﻣﺎن  دﻣﺎ   زﻣﺎن  دﻣﺎ    ﻧﺎم ﻗﻄﻌﻪ
  ces02  C˚27  ces03    C˚06  ces03  C˚49  1اﮔﺰون 
  ces03  C˚27  ces52  C˚95  ces03  C˚49  2  اﮔﺰون 
  ces05  C˚27  ces54    C˚66  ces03  C˚49  3اﮔﺰون 
  ces03  C˚27  nim 1    C˚56  nim 1    C˚59  ﻮﺗﻮرﭘﺮوﻣ
  (B ژن ﺳﻴﺘﺎﺗﻴﻦ : )Btsc
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  Btsc  واﻛﻨﺶ زﻧﺠﻴﺮه اي ﭘﻠﻲ ﻣﺮاز ژنﻣﺤﺼﻮﻻت PCSS ﺷﺮاﻳﻂ ﺑﻬﻴﻨﻪ ﺑﺮاي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز  :3ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  (درﺻﺪ )ﻏﻠﻈﺖ ژن  (nim)زﻣﺎن   زﻣﺎن  vوﻟﺘﺎژ    (C˚ )دﻣﺎ  اﮔﺰون
  01  21  022  01  1
  21  9  082  01  2
  01  8  052  01  3
  (B ژن ﺳﻴﺘﺎﺗﻴﻦ) : Btsc،   msihpromyloP noitamrofnoC dnartS elgniS: PCSS
 
  
ﺟﺪول  )ﺷﺪﻧﺪﺳﭙﺲ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ را ﺑﺮ روي ژل ﺑﺎرﮔﺬاري 
 ﺑﺎ ANDﭘﺲ از ﭘﺎﻳﺎن اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﺑﺎﻧﺪﻫﺎي ( 3ﺷﻤﺎره 
. اﺳﺘﻔﺎده از روش ﻧﻴﺘﺮات ﻧﻘﺮه رﻧﮓ آﻣﻴﺰي ﺷﺪﻧﺪ
 در PCSSﻫﺎي ﺟﻬﺖ اﻃﻤﻴﻨﺎن از ﻧﺘﺎﻳﺞ، آزﻣﺎﻳﺶ
 .اﻳﻂ دﻣﺎﻳﻲ و ﻏﻠﻈﺖ ﻫﺎي ﺑﺎﻓﺮي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺗﻜﺮار ﺷﺪﺷﺮ
ﻜﻮك ﺑﻪ وﺟﻮد ﻣﺸPCSS ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎﻳﻲ ﻛﻪ روي ژل 
، ﺟﻬﺖ ﺑﺮرﺳﻲ ﺗﻮاﻟﻲ ﺟﻬﺶ ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﺷﺪﻧﺪ
  . ﺑﻪ ﺷﺮﻛﺖ ژن ﻓﻦ آوران ﻓﺮﺳﺘﺎده ﺷﺪﻧﺪAND
  
  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ 
 در ﺷﺮاﻳﻂ واﺳﺮﺷﺘﮕﻲ و ﺑﺎﻓﺮ RCPﻣﺤﺼﻮﻻت 
ﺑﺎ ﻗﺪرت ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ( ATDE/etqroB/sirT) EBT
  ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ ﻛﻪ در ﻳﻜﻲ از PCSSد ﺑﺮرﺳﻲ ﻳﻮﻧﻲ ﻣﻮر
ﺷﻜﻞ ﻓﻀﺎﻳﻲ  PCSS، روي ژل 2ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي اﮔﺰون 
ﺸﻜﻮك ﺑﻪ وﺟﻮد ﺟﻬﺶ اﻳﻦ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻣ ﺟﺪﻳﺪي روﻳﺖ و
  (.1ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره )ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﺷﺪ 
ﺑﺮرﺳﻲ ﻧﺘﻴﺠﻪ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ در ﻧﻤﻮﻧﻪ اي ﻛﻪ 
 درﮔﻴﺮ ﺷﺪه ﺑﻮد، ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ اي 2اﮔﺰون ﺷﻤﺎره 
ﻫﺎي ﭘﺲ از اﻧﺠﺎم ﺑﺮرﺳﻲ را ﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ T> C84.c
 و samorhCﺑﻴﻮاﻧﻔﻮرﻣﺎﺗﻴﻜﻲ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﻧﺮم اﻓﺰار 
  ﺑﺮ روي اﻳﻦ ﻧﻤﻮﻧﻪ، ﻣﺸﺨﺺ ﺷــﺪ ﻛﻪTSALB  ﺳﺮور
ﺗﺼﻮﻳﺮ  ) رخ داده اﺳﺖBtscاﻳﻦ ﺗﻐﻴﻴﺮ در ﻧﺎﺣﻴﻪ اﻳﻨﺘﺮوﻧﻲ ژن 
در ﻣﻮرد ﺑﻘﻴﻪ اﮔﺰون ﻫﺎ ﻫﻴﭻ ﮔﻮﻧﻪ ﺷﻴﻔﺖ و . (2ﺷﻤﺎره 
ﺪ ﻣﺸﺎﻫﺪه اﺧﺘﻼف اﻟﮕﻮ ﺑﺮ روي ژل ﻫﺎي ﭘﻠﻲ آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴ
 ﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري ﻧﻴﺰ ﻛﻪ از ﻧﻈﺮ RCP ﻣﺤﺼﻮﻻت .ﻧﺸﺪ
اﻧﺪازه ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺷﺪﻧﺪ ﻫﻴﭻ ﮔﻮﻧﻪ ﺗﻐﻴﻴﺮ ﻣﺤﺴﻮﺳﻲ را ﻧﺸﺎن 
.ﻧﺪادﻧﺪ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  .Btsc ژن 2  ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ اﮔﺰون PCSSاي از ژل ﻧﻤﻮﻧﻪ :1ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
 ﻛﻪ ﺑﺎ ﻧﻮك ﭘﻴﻜﺎن 8ﻧﻤﻮﻧﻪ  .ﺑﺎﺷﻨﺪﺑﻮط ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎران ﻣﻲﻫﺎي ﻣﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ41ﺗﺎ  1 ﻫﺎيﺳﺘﻮن ،AND. ﻣﺎرﻛﺮ اﻧﺪازه M، %21 ژل آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ
ﻫﺎ اي اﺳﺖ ﻛﻪ در آن ﺗﻐﻴﻴﺮ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪه و اﻟﮕﻮي ﻛﻨﻔﻮرﻣﺮﻫﺎ و ﻫﺘﺮودوﭘﻠﻜﺲ ﻣﺘﻔﺎوﺗﻲ ﺑﺎ ﺳﺎﻳﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻧﻤﻮﻧﻪﻧﺸﺎن داده ﺷﺪه اﺳﺖ
  . ﻛﻨﺘﺮل ﻣﻨﻔﻲ اﺳﺖ51ﻧﻤﻮﻧﻪ  . دارد
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  اﻟﻒ
  
  
  
  
  
  
  ب
  
  
  
  
  
  
  
، Btsc ژن ،2 ﻳﺎﻓﺘﻪ در اﮔﺰونﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﻧﺮﻣﺎل و ﺟﻬﺶ اﻧﺠﺎم ﺷﺪه ﺑ :TSALBاﻟﻒ :2ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
 Btsc ژن .ﭘﻴﻜﺎن ﺟﺎﻳﮕﺎه ﺟﻬﺶ را ﻧﺸﺎن ﻣﻲ دﻫﺪ ﻧﻮك .ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮام ﺣﺎﺻﻞ از ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻣﺸﻜﻮك:ب
  .(Bژن ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦ )
  
  : ﺑﺤﺚ 
ﺘﻼﻻت دﺳﺘﮕﺎه ﺻﺮع ﻳﻜﻲ از ﺷﺎﻳﻊ ﺗﺮﻳﻦ اﺧ
ﺑﻌﺪ از اﻧﻮاع ﺳﻜﺘﻪ ﻣﻐﺰي و ﻗﻠﺒﻲ . ﻋﺼﺒﻲ در اﻳﺮان اﺳﺖ
ﻋﻮاﻣﻞ ﻣﺤﻴﻄﻲ و . ﺮﻳﻦ ﻓﺮاواﻧﻲ را در ﺟﺎﻣﻌﻪ داردﺑﻴﺸﺘ
ﻳﻜﻲ از . ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻫﺮ دو در ﺑﺮوز ﺻﺮع دﺧﻴﻞ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ
 Btscﺗﻐﻴﻴﺮات ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻣﺴﺒﺐ ﺻﺮع، ﺟﻬﺶ در ژن 
 Btscاﺳﺖ و در اﻳﻦ ﺗﺤﻘﻴﻖ ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
 ﺑﻴﻤﺎر 53 و ﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري در3 ﺗﺎ 1در اﮔﺰون ﻫﺎي 
 ﺷﻬﺮ ﺷﻬﺮﻛﺮد در ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ در
ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺣﺎﻛﻲ از . اﺳﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري اﻧﺠﺎم ﺷﺪ
آن ﺑﻮد ﻛﻪ ﻳﻚ ﺗﻐﻴﻴﺮ ﻧﻘﻄﻪ اي در ﻧﺎﺣﻴﻪ اﻳﻨﺘﺮوﻧﻲ ژن 
 در ﻛﻞ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ رخ داده اﺳﺖ Btsc
ﻣﺎﺗﻴﻜﻲ ﻣﺸﺨﺺ ﻛﻪ ﭘﺲ از اﻧﺠﺎم ﺑﺮرﺳﻲ ﻫﺎي ﺑﻴﻮاﻧﻔﻮر
 رخ داده Btscﻧﺎﺣﻴﻪ اﻳﻨﺘﺮوﻧﻲ ژن ﺷﺪ ﻛﻪ اﻳﻦ ﺗﻐﻴﻴﺮ در 
  .اﺳﺖ
   در ﺑﺮوزBtscﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﮔﻮﻧﺎﮔﻮﻧﻲ ﺑﺮ روي ﻧﻘﺶ ژن 
  
ﺻﺮع در ﻧﻘﺎط ﻣﺨﺘﻠﻒ دﻧﻴﺎ ﺑﻪ وﻳﮋه در ﻛﺸﻮرﻫﺎي 
ﺑﺮ اﺳﺎس ﺑﺮرﺳﻲ اﻣﺎ ، ﻓﻨﻼﻧﺪ و آﻣﺮﻳﻜﺎ اﻧﺠﺎم ﺷﺪه اﺳﺖ
در ﻛﺸﻮر اﻳﺮان ﺗﺎﻛﻨﻮن ﻫﻴﭻ ﻫﺎي ﻣﺤﻘﻘﻴﻦ اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ 
 در اﻳﺠﺎد ﺻﺮع Btscﮔﻮﻧﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ﺑﺮ روي ﻧﻘﺶ ژن 
 5 ﭘﺴﺮ و 5)  ﺑﻴﻤﺎر01ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺮ روي . اﻧﺠﺎم ﻧﺸﺪه اﺳﺖ
ﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ در ﻫﻤﻪ ﺑﻴﻤﺎران  1MPEﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ( دﺧﺘﺮ
 وﺟﻮد Btscﺟﻬﺶ ﮔﺴﺘﺮش ﺗﻮاﻟﻲ ﺗﻜﺮاري در ژن 
دارد و ﺑﻴﻦ ﺷﺪت ﻋﻼﺋﻢ ﺑﻴﻤﺎري و ﺳﻦ ﺷﺮوع ﺑﻴﻤﺎري 
 .(31 )ﺑﺎ اﻧﺪازه ﺗﻮاﻟﻲ ﺗﻜﺮاري راﺑﻄﻪ اي وﺟﻮد ﻧﺪارد
 ﻛﻪ ﮔﺴﺘﺮش در دﻳﮕﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻧﺸﺎن داده ﺷﺪه اﺳﺖ
 Btscﺳﺎﺗﻴﻼﻳﺖ در ﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري ژن ﻧﺎﭘﺎﻳﺪار ﻣﻴﻨﻲ 
 اﺳﺖ و ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ 1MPEﺷﺎﻳﻊ ﺗﺮﻳﻦ ﺟﻬﺶ در ﺑﻴﻤﺎران 
 و raksataP. (61 ) ﻣﻲ ﺷﻮدANRmﻛﺎﻫﺶ ﺳﻄﺢ 
ﺸﺎن دادﻧﺪ ﻛﻪ ﺗﻮاﻟﻲ ﻫﺎي ﺗﻜﺮاري در ﻧﻫﻤﻜﺎراﻧﺶ 
 ، ﺳﺎﺧﺘﺎرﻫﺎي ﺛﺎﻧﻮﻳﻪ BtsCﻧﺎﺣﻴﻪ ﭘﺮوﻣﻮﺗﻮري ژن 
  زﻳﻨﺐ اﻣﻴﻨﻲ ﻓﺎرﺳﺎﻧﻲ و ﻫﻤﻜﺎران     در ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮعBﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦ 
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  ﭘﺎﻳﺪاري ﺗﺤﺖ ﺷﺮاﻳﻂ ﻓﻴﺰﻳﻮﻟﻮژﻳﻜﻲ ﺗﺸﻜﻴﻞ 
  AND ﺗﺴﻬﻴﻞ ﺳﺮﺧﻮردن آﻧﺰﻳﻢ دﻫﻨﺪ ﻛﻪ ﺑﺎﻋﺚﻣﻲ
ﭘﻠﻲ ﻣﺮاز در ﻫﻨﮕﺎم ﻫﻤﺎﻧﻨﺪ ﺳﺎزي و ﮔﺴﺘﺮش ﺗﻮاﻟﻲ 
   .(12 )ﺪﻧﺗﻜﺮاري ﻣﻲ ﺷﻮ
 و ﻫﻤﻜﺎران در ﻛﺸﻮر ﻓﻨﻼﻧﺪ دو uusneoJ
را  led 81-1+861.c وA > G -941.c ﺟﻬﺶ ﺟﺪﻳﺪ 
 ﺗﺮﺗﻴﺐ ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﺟﺎﻳﮕﺰﻳﻨﻲ و ﺣﺬف اﺳﻴﺪﻫﺎي  ﺑﻪﻛﻪ
   B ﺑﻪ ﻛﺎﭘﺘﺴﻴﻦ Bآﻣﻴﻨﻪ ﻣﻬﻢ در اﺗﺼﺎل ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦ 
ﻣﻲ ﺷﻮد را در ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ 
در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اي  ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ .(21 )ﻣﻨﺘﺸﺮ ﮔﺰارش ﻛﺮدﻧﺪ
 و ﻫﻤﻜﺎران اﻧﺠﺎم دادﻧﺪ ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ اي naaH edﻛﻪ 
ﮔﺰارش ﻛﺮدﻧﺪ  Btsc ژن 3 را در اﮔﺰون C>A 212.c
ﻛﻪ ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﺟﺎﻳﮕﺰﻳﻨﻲ ﮔﻠﻮﺗﺎﻣﻴﻦ ﺑﺎ ﭘﺮوﻟﻴﻦ و ﻛﺎﻫﺶ 
ﻫﻤﻪ (. 51 ) ﺷﻮد ﻣﻲB ﺑﻪ ﻛﺎﭘﺘﺴﻴﻦ Bاﺗﺼﺎل ﺳﻴﺴﺘﺎﺗﻴﻦ 
 را در اﻳﺠﺎد Btscاﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﺑﻪ وﺿﻮح ﻧﻘﺶ ژن 
 ﺟﻬﺶ  ﺣﺎﺿﺮﺑﻴﻤﺎري ﺻﺮع ﻧﺸﺎن ﻣﻲ دﻫﻨﺪ در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ
  در ﻧﺎﺣﻴﻪ اﻳﻨﺘﺮوﻧﻲ و دور ازT>C84.cﻧﻘﻄﻪ اي 
 ﻳﺎﻓﺖ ﺷﺪﻛﻪ ﺑﻪ ﻧﻮﻋﻲ ﺑﻴﺎﻧﮕﺮ Btscﺟﺎﻳﮕﺎه ﭘﻴﺮاﻳﺶ ژن 
 در اﻳﺠﺎد ﺻﺮع Btscﻧﻘﺶ ﺿﻌﻴﻒ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
  ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري ﺳﺘﺎن ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ در ا
و ﺗﻜﻨﻴﻚ  ﺑﺎ اﻳﻦ وﺟﻮد ﻧﻮع روش آزﻣﺎﻳﺶ. ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
. ﻲ ﺟﻬﺶ ﻧﻴــــﺰ داراي اﻫﻤﻴﺖ زﻳﺎدي اﺳﺖﺷﻨﺎﺳﺎﻳ
 ﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ در اﮔﺰون ﻫﺎيــــﺮاي ﺑــــ ﺑPCSSروش 
 و ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻫﺰﻳﻨﻪ ﻣﻨﺎﺳﺐ و ه اﺳﺖاﻳﻦ ژن ﺗﻨﻈﻴﻢ ﺷﺪ
ﺣﺴﺎﺳﻴﺖ ﺑﺎﻻي آن، روﺷﻲ ﻣﻨﺎﺳﺐ ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﻲ 
 اﻳﻦ (.22 )ر اﻳﻦ ژن ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪﻫﺎي اﺣﺘﻤﺎﻟﻲ دﺟﻬﺶ
روش ﺑﺴﻴﺎر ﺣﺴﺎس و دﻗﻴﻖ اﺳﺖ و در ﺷﺮاﻳﻂ 
اﻳﻦ .  درﺻﺪ ﻛﺎرآﻳﻲ دارد09 ﺗﺎ 07زﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﺑﻴﻦ آ
ﺛﻴﺮ ﺷﺮاﻳﻂ آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﻣﺘﻐﻴﺮ اﺳﺖ و  ﺗﺎروش ﺗﺤﺖ
ﻛﺎر ﻣﺤﻘﻖ در ﻧﺘﻴﺠﻪ و دﻗﺖ آن اﻟﺒﺘﻪ ﻣﻬﺎرت و روش 
ﻳﻲ روش ﺑﺎ ﺗﻜﺮار آ ﻛﺎرﻫﻤﭽﻨﻴﻦ. (32 )ﺛﻴﺮ ﻧﻴﺴﺖﺑﻲ ﺗﺎ
 ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻣﺸﻜﻮك ﺗﺤﺖ ﺷﺮاﻳﻂ آزﻣﺎﻳﺶ ﺑﺮاي
ﻗﺎﺑﻞ (  وﻟﺘﺎژ و ﺷﺮاﻳﻂ ﻳﻮﻧﻲﺗﻐﻴﻴﺮ)آزﻣﺎﻳﺸﻲ ﻣﺨﺘﻠﻒ 
در اﻓﺰاﻳﺶ اﺳﺖ و ﺣﺘﻲ اﻻﻣﻜﺎن ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺟﻬﺶ ﺣﺘﻲ 
در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ .  درﺻﺪ را ﻧﻴﺰ ﻓﺮاﻫﻢ ﻣﻲ ﺳﺎزد001ﺣﺪ 
 در ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎﻳﻲ ﻛﻪ ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﻣﻮارد ﻣﺸﻜﻮك ﺑﻪ ﺟﻬﺶ
 دوﺑﺎره PCSS، ﻳﺎ ﭘﻠﻲ ﻣﻮرﻓﻴﺴﻢ در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ
 ﺑﺮاي ﻫﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ PCSSر ﺷﺪ و ﺗﻜﺮار دوﺑﺎره ﺗﻜﺮا
اﻃﻤﻴﻨﺎن ﻣﺎ را از ﺻﺤﺖ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺗﺎ ﺣﺪ زﻳﺎدي ﺑﺎﻻ ﺑﺮد و 
از ﻃﺮﻓﻲ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻓﻮق ﺻﺤﺖ ﻧﺘﺎﻳﺞ را 
  .ﺗﺎﻳﻴﺪ ﻛﺮد
  
  :ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي 
 ﺑﻴﻤﺎر 53در ﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ ﻧﺘﺎﻳﺞ اﻳﻦ ﺗﺤﻘﻴﻖ 
ﺷﻬﺮ ﺷﻬﺮﻛﺮد در  ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ در
ﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري ارﺗﺒﺎط ﺑﻴﻦ ﺻﺮع ﻣﻨﺘﺸﺮ اﺳﺘﺎن ﭼﻬ
  ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ ﺿﻌﻴﻒBtscاﻳﺪﻳﻮﭘﺎﺗﻴﻚ ﺑﺎ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
 در ﻧﺎﺣﻴﻪ اﻳﻨﺘﺮوﻧﻲ ژن T>C84.cو ﺗﻨﻬﺎ ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ اي 
  . ﻳﺎﻓﺖ ﺷﺪBtsc
  
  :ﺗﺸﻜﺮ و ﻗﺪرداﻧﻲ
ﺑﺪﻳﻨﻮﺳﻴﻠﻪ از ﻛﻠﻴﻪ اﺳﺎﺗﻴﺪ و ﻛﺎرﻛﻨﺎن ﻣﺤﺘﺮم ﻣﺮﻛﺰ 
و  ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد –ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﻲ 
 ﻫﻢ ﭼﻨﻴﻦ ﮔﺮوه ژﻧﺘﻴﻚ داﻧﺸﮕﺎه ﺷﻬﺮﻛﺮد و ﺟﻨﺎب آﻗﺎي دﻛﺘﺮ
  .ري ﻛﻤﺎل ﺗﺸﻜﺮ و ﻗﺪرداﻧﻲ را دارﻳﻢﻣﻬﻮﺟﻌﻔﺮ 
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Background and aims: Cystatin B gene encodes a protein that inhibits proteolytic activity of 
cathepsin enzymes. Mutation in this gene has been stated as one of the causes of idiopathic 
generalized epilepsy. This study aimed at screening the cstB gene mutations in 35 patients 
affected by idiopathic generalized epilepsy in the Chaharmahal and Bakhtiari province. 
Methods: In this descriptive-lab study, the researchers examined mutations in exons 1 to 3 and 
uncovered the cstB gene promoter region in 35 patients with Idiopathic Generalized 
Epilepsy.Using standard phenol-chloroform procedure. The researchers extracted DNA and then 
they utilized PCR-SSCP analysis for screening mutations in this gene. Finally suspected cases 
were sequenced. 
Results: In one of the samples, point mutation c.48C> T was found which was unknown. 
Investigating the bioinformatic examinations on this sample, it can be concluded that this shift 
has been occurred in the cstB gene intronic region.  
Conclusion: The results obtained from the samples of this study reveales that there is a slight 
relationship between idiopathic generalized epilepsy and the cstB gene mutations. 
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